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Az elmúlt évtized alatt az izom- és idegkutatásban jelentős előrelépés történt. A 
kórképek pathomechanizmusának pontosabb ismerete felveti az egyes betegségek oki 
terápiájának lehetőségét is. Az amyotrophiás lateralsclerosis (ALS) kialakulásában az 
excitotoxin és autoimmun mechanizmusok valószínűleg lényeges szerepet játszanak. A 
közelmúltban fejeződtek be a Riluzollal (antiglutamát hatású szer) kapcsolatos első 
vizsgálatok. Az eredmények azt igazolták, hogy e farmakon lassította a progressziót és 
javította a túlélést a bulbaris ALS-ben. Kísérletes körülmények között humán dystrophin 
expressziét észleltek a megfelelő DNS-szakasz egérbe történt bevitelét követően, amely 
felveti a génterápia távlati lehetőségét1. Mitokondriális encephalomyopathiában pedig a 
hosszú ideig történő CoQ terápia bizonyos esetekben kedvező hatásúnak bizonyult3. E 
korai eredmények rávilágítanak arra, hogy az ideg- és izomrendszert érintő, ma még 
kevésbé befolyásolható betegségek progressziója a jövőben esetleg lassítható lesz. Jelen 
kerekasztal célja, hogy 
a) bepillantást nyújtson az ALS pathogenezisével kapcsolatos legújabb 
eredményekbe; 
b) áttekintse az izom- és motoneuron betegségek differenciáldiagnózisát; 
c) képet adjon a Duchenne-Becker-myopathia molekuláris genetikai 
diagnózisáról; 
d) beszámoljon az elektrofiziológiai vizsgálatok indikációjáról; 
e) ismertesse e kórképek pathológiáját; 
f) felhívja a figyelmet a neurológiai megbetegedésekben a molekuláris genetika 
diagnosztikai lehetőségeire. 
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A betegség familiáris formájában, mely az összes eset 5-10%-át alkotja, a Cu/Zn 
szuperoxide-dismutase gén mutációját sikerült megtalálni1, mely valószínűleg érzékennyé 
teszi a motoros neuronokat az oxidatív stresszre. Nincs adat arra, hogy a mutáció okozta 
enzimdiszfiinkció miért szelektíven a motoneuronokat károsítja. Hasonló mutációt a 90-
95%-ot kitevő sporadikus esetekben nem sikerült találni. A sporadikus esetek 
89 
pathogenezisében kimutatták, hogy a központi idegrendszerben csökkent a glutamát 
transzporter funkciója, így az excitátoros szinapszisok nagy részét kitevő glutamaterg 
szinapszisok működészavara áll elő. A szinaptikus résben a megnövekedett glutamát 
mennyiség - elsősorban kainát/AMPA-receptorok túlingerlésével - a sejtek pusztulását 
okozza. A sejtkárosodást az intracellulárisan emelkedett Ca2+-szint következtében 
aktiválódó számos folyamat együttesen okozhatja. Hasonló mechanizmust feltételez a 
motoneuronok pusztulásának autoimmun teóriája, mely az intracelluláris Ca2+-szint 
emelkedését a kalciumcsatornák működésének autoantitestek hatására létrejövő 
megváltozására vezeti vissza4'5,6. A szelektív motoneuron-pusztulást az magyarázza, 
hogy a sejtek kálciumpuffer-rendszere csökkent működésű7. Saját kísérleteinkben 
elektronmikroszkópos hisztokémiai reakcióval igazoltuk, hogy ALS-ben szenvedő 
betegekből származó IgG normál egerekbe oltva 24 órán belül a motoneuronokban 
szelektíven megnöveli az intracellularis kálcium mennyiségét és ultrastrukturális 
eltéréseket okoz (megnövekedett szinaptikus vezikulumszám, a Golgi-apparátus és az 
endoplazmás rendszer ciszternáinak tágulata, bennük kálcium kicsapódás), melyek a 
sejtdegeneráció legkoraibb jeleiként értelmezhetők. 
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A neuromuscularis betegségekhez soroljuk azokat a kórképeket, ahol a motoros 
egység egy vagy több komponense károsodik. A motoros egységhez tartozik a gerincvelő 
mellső szarvi és az agytörzsi motoneuron, a perifériás ideg, az ideg-izom szinapszis és az 
izom. 
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